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Opis przypadku
Peritoneal dialysis performed on a subject with a rare congenital 
disorder — Cornelia de Lange syndrome. Case report 
ABSTRACT
Cornelia de Lange syndrome (CdLS) is a rare con-
genital disorder. In its course, renal damage and 
chronic kidney disease (CKD) might occur, resulting 
in the need for renal replacement therapy. Assisted 
continuous ambulatory peritoneal dialysis (CAPD) 
was initiated in an 18-year-old male with CdLS and 
irreversible renal damage. Home dialysis was super-
vised by the patient’s mother. The course of and dif-
ficulties in peritoneal dialysis in this case have been 
presented in this report. In case of a non-compliant 
patient with a rare genetic disorder it is possible to 
administer renal replacement therapy, although it 
carries numerous difficulties and imposes a burden 
on the carer and the nurse-physician team. 
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WSTĘP
Zespół Cornelii de Lange (CdLs, Corne-
lia de Lange syndrome) jest rzadkim schorze-
niem uwarunkowanym genetycznie związanym 
z mutacjami kilku genów: NIPBL (ok. 50% 
przypadków zespołu), SMC1A, SMC3 zloka-
lizowanych odpowiednio na chromosomach 
5., 10. oraz X. Geny te kodują białka systemu 
kohezyn odpowiedzialne za segregacje chro-
mosomów oraz stabilizację kwasu deoksyry-
bonukleinowego (DNA) [1, 2]. Nazwa zespołu 
pochodzi od imienia i nazwiska holenderskiej 
lekarki, Cornelii Cathariny de Lange, która 
w 1933 roku w Amsterdamie opisała po raz 
pierwszy ten zespół chorobowy na przykła-
dzie dwóch dziewczynek. Z uwagi na obecne 
w zespole zaburzenia wzrostu określa się go 
także jako zespół karłowatości amsterdam-
skiej de Lange. Warto również nadmienić, że 
w 1916 roku Winfried Brachmann opisał pa-
cjenta z podobnym zespołem objawów, dlatego 
też w literaturze można spotkać również okre-
ślenie zespół Brachmann-de Lange. Zespół 
Cornelii de Lange występuje w dwóch posta-
ciach: klasycznej — pełnoobjawowej — oraz 
poronnej. Ta ostatnia sprawia niekiedy trud-
ności diagnostyczne w rozpoznaniu zespołu, 
który nierzadko jest diagnozowany w późnym 
wieku dziecięcym. Częstość występowania 
CdLs, będącego wielonarządowym schorze-
niem rozwojowym, szacuje się na 1:30 000 lub 
1:50 000 żywych urodzeń [3]. Charakterystycz-
ne dla CdLs są nieprawidłowości fenotypowe: 
pre- i postnatalne zaburzenia wzrostu (nisko-
rosłość), dysmorfia twarzowo-czaszkowa (mi-
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krocefalia, nisko osadzone małżowiny uszne, 
niedorozwój żuchwy, spłaszczenie środkowej 
części twarzy, mały, zadarty nos, pogrubione 
brwi i długie rzęsy, opóźnione w stosunku do 
wieku metrykalnego ząbkowanie) [4]. Ponadto 
występują zniekształcenia kończyn, zwłaszcza 
górnych, pod postacią najczęściej: polidaktylii, 
monodaktylii, syndaktylii. Opóźnienie wzro-
stu wewnątrzmacicznego oraz wspomniane 
nieprawidłowości kończyn pozwalają w nie-
których przypadkach rozpoznać zespół CdLs 
u płodu dzięki trójwymiarowemu badaniu ul-
trasonograficznemu (3D USG) [5]. U chorych 
z zespołem CdLs występuje także wiele innych 
nieprawidłowości, takich jak: refluks żołąd-
kowo-przełykowy, wady zastawkowe serca, 
wady układu moczowo-płciowego (najczęściej 
stwierdza się refluks pęcherzowo-moczowodo-
wy), wady wzroku (krótkowzroczność), wady 
słuchu (niedosłuch). Ponadto stwierdza się 
różnego stopnia niedorozwój umysłowy, pa-
daczkę, opóźnienie dojrzewania płciowego, 
zaburzenia zachowania (skłonność do auty-
zmu, zachowania agresywne i autoagresywne). 
Mnogość nieprawidłowości sprawia, iż pacjenci 
z zespołem CdLs wymagają kompleksowej 
opieki w ramach zespołów interdyscyplinar-
nych, w skład których wchodzą lekarze różnych 
specjalności oraz psychologowie, rehabilitanci, 
logopedzi czy pracownicy socjalni. Ważna pod-
kreślenia wydaję się również konieczność sze-
roko rozumianego wsparcia rodzin pacjentów 
dotkniętych tym rzadkim schorzeniem [6].
W Polsce od 2002 roku działa Stowa-
rzyszenie CdLS — Polska, którego celem 
jest koordynacja działań dotyczących opieki 
nad pacjentami z CdLs oraz wsparcie dla ro-
dzin pacjentów. Prężnie działają utworzone, 
zwłaszcza przy dużych ośrodkach klinicznych 
(Gdańsk, Białystok, Warszawa), zespoły in-
terdyscyplinarne do spraw opieki nad chorymi 
z CdLs. Na podkreślenie zasługuje działalność 
stworzonego w 2002 roku interdyscyplinarne-
go zespołu przy Gdańskim Uniwersytecie Me-
dycznym. Jak już wspomniano, w zespole CdLs 
występuje również wiele nieprawidłowości do-
tyczących układu moczowo-płciowego. Selicorni 
i wsp. na podstawie przeprowadzonej oceny 
nefrologiczno-urologicznej (badanie USG, 
cystografia mikcyjna, oznaczenie poziomu kre-
atyniny w surowicy krwi) opisali najczęstsze 
wady występujące w grupie 61 pacjentów z roz-
poznanym zespołem CdLs. Nieprawidłowości 
układu moczowego stwierdzono u 25 pacjen-
tów (41%). Najczęściej występowały: zabu-
rzenia prawidłowego różnicowania korowo-
-rdzeniowego (13%), bańkowata miedniczka 
nerkowa (10%), odpływy pęcherzowo-moczo-
wodowe (8%), agenezja nerki (5%), torbiele 
nerek (5%), a także ektopia nerki (3%). Upo-
śledzoną funkcję nerek stwierdzono u 9 cho-
rych (15%) z opisanymi powyżej nieprawidło-
wościami. Ponadto u 3 pacjentów stwierdzono 
masywny nerczycowy białkomocz oraz upośle-
dzoną funkcję nerek [7]. Odnotowano także 
nieprawidłowości pod postacią wnętrostwa 
oraz niedorozwoju jąder. Z kolei autorzy in-
dyjscy opisali przypadek dziewczynki, u której 
rozpoznano wielotorbielowatość dysplastyczną 
nerek, jak dotąd nieopisywaną jako wada roz-
wojowa w tej grupie chorych [8].
OPIS PRZYPADKU
Pacjent (P.N.) urodzony 04.10.1984 roku 
z rozpoznanym bezpośrednio po urodzeniu 
zespołem CdLs do tej pory pozostający pod 
opieką Poradni Nefrologicznej przy szpitalu 
Dziecięcym w Bydgoszczy został przekazany 
(z uwagi na ukończony 18. rż.) do Poradni Ne-
frologicznej SU nr 1 w Bydgoszczy w paździer-
niku 2002 roku. U chorego występowała postać 
klasyczna zespołu, z ciężkim upośledzeniem 
umysłowym, nie chodził (z powodu trwałego 
przykurczu mięśni kończyn dolnych), poruszał 
się na wózku inwalidzkim. Bezpośrednią opie-
kę nad chorym sprawowała jego matka, będą-
ca zarazem jego opiekunem prawnym. Pacjent 
ze stwierdzonym i leczonym od 11. roku życia 
nadciśnieniem tętniczym, z białkomoczem ner-
czycowym od 12. roku życia (prawdopodobnie 
przewlekłe kłębuszkowe zapalenie nerek), po 
przebytym w lipcu 2002 roku złośliwym zespole 
poneuroleptycznym (zespół wystąpił w związ-
ku z leczeniem olanzapiną). Z tego powodu 
chorego hospitalizowano na oddziale inten-
sywnej terapii (OIT) SU nr 1 w Bydgoszczy 
(stwierdzono wówczas podwyższone stężenie 
kreatyniny — 2,90 mg/dl). W wykonanych 
w październiku 2002 roku badaniach dodatko-
wych stwierdzono: stężenie kreatyniny w suro-
wicy krwi — 3,75 mg%, stężenie hemoglobiny 
(Hg) — 11 g%; stężenie potasu — 5,1 mmo/l. 
W wykonanym USG nerek stwierdzono: dłu-
gość nerki prawej — 101 mm, długość nerki 
lewej — 87 mm, całkowicie zatarte zróżnico-
wanie korowo-rdzeniowe obu nerek. Utrzyma-
no dotychczasowe leczenie farmakologiczne: 
perindopril, amlodipina, furosemid, klonaze-
pam. W okresie od października 2002 roku 
do czerwca 2003 roku u chorego prowadzono 
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rek (PChN). Jednakże wobec dalszego postępu 
PChN i dalszego wzrostu stężenia kreatyniny 
(na początku czerwca 2003 r. — 8,2 mg%), przy 
braku czynników odwracalnych zaostrzenia 
PChN, zdecydowano o rozpoczęciu dializote-
rapii metodą dializy otrzewnowej. Wybór tech-
niki dializacyjnej szeroko omówiono z matką 
pacjenta. W dniu 10.06.2003 roku przeprowa-
dzono zabieg implantacji cewnika Tenckhoffa. 
Po 10 dniach od implantacji cewnika otrzew-
nowego rozpoczęto w warunkach szpitalnych 
pierwsze wymiany płynu dializacyjnego. Zasto-
sowano podstawowy schemat ciągłej ambulato-
ryjnej dializy otrzewnowej — CADO (Baxter): 
płyn PD-4 1,36 % 4 × 2,0 l. Przez cały okres 
leczenia prowadzono dializy CADO w formie 
dializ asystowanych, wykonywanych w warun-
kach domowych przez matkę pacjenta. Nie 
było możliwe rozpoczęcie automatycznej dia-
lizy otrzewnowej (ADO) ze względu na okre-
sowo występujące u chorego stany pobudzenia 
i agresji, a także bezsenność, co uniemożliwia-
ło zastosowanie tej techniki dializacyjnej. W le-
czeniu farmakologicznym do dotychczasowo 
stosowanych leków dołączono: węglan wapnia, 
żelazo podawane droga doustną, kwas folio-
wy oraz rozpoczęto leczenie niedokrwistości 
nerkopochodnej z zastosowaniem podawanej 
podskórnie darbepoetyny-alfa. Obok stan-
dardowo stosowanych płynów dializacyjnych 
chory okresowo wymagał stosowania płynów 
o podwyższonym stężeniu glukozy 2,27/3,86% 
oraz ikodekstryny (w sytuacji pojawiających 
się objawów przewodnienia), również okreso-
wo dołączano do leczenia płyn aminokwasowy 
(Nutrineal, Baxter). Dializoterapię otrzew-
nową prowadzono u chorego w okresie od 
czerwca 2003 roku do lutego 2006 roku. W tym 
okresie wystąpiły liczne powikłania związane 
z zastosowaną techniką dializacyjną pod po-
stacią: 4 epizodów dializacyjnego zapalenia 
otrzewnej (DZO) (etiologia: gronkowiec na-
skórkowy — trzykrotnie, gronkowiec złocisty 
— raz), zapalenia ujścia cewnika otrzewnowe-
go. Powikłania infekcyjne były z powodzeniem 
leczone antybiotykoterapią zgodnie z obowią-
zującymi standardami International Society for 
Peritoneal Dialysis (ISPD). Wystąpił również 
incydent niedrożności cewnika otrzewnowego 
oraz zapalenia ujścia cewnika z zapaleniem 
mufki zewnętrznej z koniecznością usunięcia 
cewnika Tenckhoffa i czasowej hemodializo-
terapii. Z powodu powikłań infekcyjnych oraz 
niewydolności ultrafiltracyjnej błony otrzew-
nowej w lutym 2006 roku zmieniono sposób 
leczenia na hemodializę. Zabiegi prowadzono 
początkowo na cewniku czasowym, a następ-
nie permanentnym w żyle szyjnej wewnętrznej 
prawej. Z uwagi na znaczne pobudzenie ru-
chowe pacjenta, w początkowym okresie he-
modializy prowadzono w krótkim znieczuleniu 
ogólnym. W czasie zabiegów hemodializy na 
sali dializacyjnej obecna przy chorym była jego 
matka. W czasie hemodializoterapii obserwo-
wano liczne incydenty bakteriemii odcewniko-
wej gronkowcowej. W maju 2006 roku z uwagi 
na ciężkie oporne na leczenie farmakologicz-
ne nadciśnienie tętnicze wykonano u chorego 
zabieg nefrektomii lewostronnej, który przy-
niósł poprawę kontroli ciśnienia tętniczego 
i zmniejszenie zapotrzebowania na leki prze-
ciwnadciśnieniowe. Z uwagi na pogarszający 
się stan ogólny chorego odstąpiono od nefrek-
tomii prawostronnej.
We wrześniu 2006 roku u chorego 
w związku z kolejnym incydentem bakteriemii 
odcewnikowej rozpoznano powikłanie w po-
staci infekcyjnego zapalenia wsierdzia (wege-
tacje na zastawce aortalnej) i prowadzono 
wielotygodniową antybiotykoterapię zgodnie 
ze standardami leczenia infekcyjnego zapale-
nia wsierdzia. Kontrole badanie echokardio-
graficzne wykazało ustąpienie cech wegetacji. 
Od sierpnia 2006 roku u chorego pojawiła się 
biegunka przewlekła (po konsultacji gastroen-
terologicznej wysunięto podejrzenie zespołu 
kontaminacji bakteryjnej). Chorego okreso-
wo leczono sulfasalazyną i metronidazolem. 
W grudniu 2006 roku miała miejsce ponowna 
hospitalizacja z powodu obustronnego zapa-
lenia płuc. Z uwagi na cechy ostrej niewydol-
ności oddechowej chory wymagał leczenia na 
OIT — respiratoroterapii i wykonania trache-
otomii. W kolejnych tygodniach obserwowa-
no stopniowe pogarszanie się stanu chorego, 
w tym czasie zdecydowano o zmniejszeniu 
liczby prowadzonych zabiegów hemodializy. 
Pod koniec stycznia 2007 roku nastąpił zgon 
chorego.
DYSKUSJA
Podjęcie decyzji o rozpoczęciu terapii ner-
kozastępczej u upośledzonego umysłowo i cał-
kowicie niewspółpracującego chorego może być 
trudne z uwagi na potencjalnie niepowodzenia 
tej terapii. W omawianym przypadku, po wspól-
nym ustaleniu z rodziną chorego, zdecydowano 
o rozpoczęciu terapii nerkozastępczej w for-
mie dializy otrzewnowej. W procesie szkolenia 
uczestniczyła matka pacjenta, która faktycznie 
odpowiadała za całokształt leczenia, prowadząc 
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nieprzerwanie dializy CADO (asystowana dia-
liza otrzewnowa CADO). Jak już wspomniano, 
nie zdecydowano się na zmianę formy leczenia, 
to jest rozpoczęcie dializ otrzewnowych ADO, 
gdyż było to technicznie niemożliwe (częste 
okresy pobudzenia psychoruchowego pacjenta 
i bezsenności mogące zakłócić przebieg dializ 
ADO) i stwarzało ryzyko nowych zagrożeń. 
W przebiegu dializoterapii obserwowano nie-
wątpliwie większą liczbę powikłań infekcyj-
nych, które przyczyniły się bezpośrednio (licz-
ne incydenty DZO w trakcie dializoterapii) do 
skrócenia żywotności błony otrzewnowej jako 
błony dializacyjnej, niewydolności ultrafiltra-
cyjnej i konieczności zmiany formy leczenia na 
hemodializę. Liczne trudności techniczne i po-
wikłania przede wszystkim infekcyjne obserwo-
wano również w czasie leczenia hemodializami. 
Wszystko to przyczyniło się do niekorzystnego 
rokowania i śmierci leczonego pacjenta.
Na podstawie zdobytego w czasie opieki 
nad tym chorym doświadczenia można stwier-
dzić, iż prowadzenie CADO u chorego z rzadką 
wadą genetyczną całkowicie niewspółpracują-
cego jest możliwe w warunkach bardzo dużego 
zaangażowania ze strony najbliższego otocze-
nia pacjenta oraz znacznie większego zaanga-
żowania personelu, zarówno pielęgniarskiego, 
jak i lekarskiego. Dyskusyjnym może wydawać 
się fakt rozpoczęcia terapii u tego typu pacjen-
tów, ale na podstawie doświadczeń własnych 
oraz doświadczeń innych polskich ośrodków 
nefrologicznych wydaje się konieczne zapew-
nienie również tej grupie chorych dostęp-
ności do dializoterapii [9]. Ponadto również 
w literaturze nefrologicznej istnieją pojedyn-
cze kazuistyczne opisy przypadków chorych 
z ciężkimi wadami genetycznymi czy upośle-
dzeniem rozwoju umysłowego, u których pod-
jęto leczenie nerkozastępcze [10]. Konieczne 
jest także podkreślenie faktu, iż w końcowym 
okresie życia u chorego zmniejszono do nie-
zbędnego minimum liczbę zabiegów dializote-
rapii zgodnie z zasadą zaniechania tak zwanej 
uporczywej terapii, która zgodnie z artykułem 
32 Kodeksu Etyki Lekarskiej oraz w innych 
licznych dokumentach dotyczących zagadnień 
związanych z umieraniem jest całkowicie błęd-
nym działaniem. Uporczywa terapia wiążę się 
bowiem z jeszcze większym pogorszeniem ja-
kości życia chorego niż sama choroba i sama 
w sobie stwarza dodatkowe zagrożenia z niej 
wynikające [11, 12]. W końcowym etapie życia 
chorego wobec zmniejszenia liczby zabiegów 
hemodializ skłaniano się do postępowania 
paliatywnego, czyli zapewnienia prawidłowe-
go stanu nawodnienia i odżywienia chorego. 
Jest to postępowanie zgodne z obowiązują-
cymi w tej kwestii zaleceniami oraz poparte 
doświadczeniem innych ośrodków nefrolo-
gicznych [13–15]. Przypadek opisanego chore-
go jest, jak do tej pory, jedynym przypadkiem 
dializoterapii otrzewnowej u chorego z wadą 
genetyczną w ponad 20-letniej historii bydgo-
skiego ośrodka dializy otrzewnowej. Według 
informacji autorów inne ośrodki dializy w wo-
jewództwie kujawsko-pomorskim nie prowa-
dziły do tej pory dializ u tego typu pacjentów. 
Zdobyte doświadczenie pozwala stwierdzić, 
iż dializa otrzewnowa u takich chorych jest 
możliwa tylko w warunkach pełnego zaanga-
żowania ze strony rodziny pacjenta oraz więk-
szego zaangażowania personelu pielęgniarsko- 
-lekarskiego.
Konflikt interesów: autorzy pracy nie 
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Zespół Cornelii de Lange (CdLs) jest rzadką wadą 
uwarunkowaną genetycznie. W jej przebiegu może 
wystąpić uszkodzenie nerek i rozwój przewlekłej 
choroby nerek (PChN) z koniecznością leczenia 
nerkozastępczego. U 18-letniego chorego z zespo-
łem CdLs z powodu nieodwracalnego uszkodzenia 
nerek rozpoczęto leczenie ciągłą ambulatoryjną 
dializą otrzewnową (CADO) prowadzoną w for-
mie dializy asystowanej. Bezpośrednią opiekę nad 
przebiegiem dializoterapii domowej sprawowała 
matka pacjenta. W pracy przedstawiono przebieg 
okresu dializ otrzewnowych i trudności w ich pro-
wadzeniu. U chorego niewspółpracującego, z rzad-
ką wadą genetyczną możliwe jest prowadzenie 
dializoterapii, choć stwarza ono wiele problemów 
i stanowi bardzo duże obciążenie zarówno dla bez-
pośredniego opiekuna chorego, jak i zespołu pielę-
gniarsko-lekarskiego.
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Słowa kluczowe: zespół Cornelii de Lange, 
przewlekła choroba nerek, leczenie nerkozastępcze, 
dializa otrzewnowa asystowana
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